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この資料は、出生前診断を受けられたご夫婦にお腹の中の赤ちゃんについて知ってもらう 

ための資料です。この資料を読んでよく分からないところやもっと知りたいことがあれば、 

文章の始めにある□に✔を入れて下さい。そして、病院のスタッフや家族会、各地域の相談 

窓口などにご相談する際にご活用ください。 

 

●先天異常の原因● 

□ 先天異常とは、赤ちゃんが生まれつきもっている“見た目の特徴”や“体質”、“健康上 

の課題”のことです。この中には、生まれてくることができないものから、健康には問 

題のないものまで色々あります。 

□ 現在、日本では１年間に約 100万人の赤ちゃんが生まれています。 

この中の、３～５％（３～５万人）の赤ちゃんに先天異常が見られます（表１）。 

今回の出生前診断で調べているのは、この先天異常の２５％（４分の１）にあたる 

染色体
せんしょくたい

異常です。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

はじめに 

染色体異常 

25% 

 

単一遺伝性疾患 

20% 

多因子遺伝

50% 

先天異常なし 

95～９7％ 

  

先天異常あり 

3～5% 

 図１．先天異常の頻度と原因 

環境・催奇形因子 

5% 

🍀先天異常の種類🍀 

□ 染色体
せんしょくたい

疾患：染色体の“数の変化”や“形の変化”が原因のもの。（例：ダウン症候群
しょうこうぐん

） 

□ 単一
たんいつ

遺伝性
いでんせい

疾患
しっかん

：１つの遺伝子が原因のもの。（例：筋ジストロフィー） 

□ 多因子
た い ん し

遺伝
い で ん

：いくつかの遺伝子や環境など色々な原因によっておこるもの。（例：二分
に ぶ ん

脊椎
せきつい

） 

□ 環境・催
さい

奇形
き け い

因子：ストレスやお薬、ウイルス、放射線、アルコール、たばこなどによって 

おこるもの。 

 

 

 

 

 

 

Nussbaum R, et al Thompson & Thompson Genetics in medicine. 7th ed. Saunders; 2007. P.421 より改変 
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●染色体
せんしょくたい

の基本● 

常
じょう

染色体
せんしょくたい

 

性
せい

染色体
せんしょくたい

 

 

□ すべての人の体は、たくさんの細胞からできています。そして、この細胞のひとつひと 

つすべてに、お母さんとお父さんから半分ずつもらった遺伝
い で ん

情報
じょうほう

（人の設計図）が入っ 

ています。この遺伝
い で ん

情報
じょうほう

（遺伝子
い で ん し

）のかたまりを染色体
せんしょくたい

といい、染色体
せんしょくたい

には常
じょう

染色体
せんしょくたい

 

と性
せい

染色体
せんしょくたい

の２種類があります。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

男女共通の染色体。１～２２の番号がついていて、２本で１組になっています。 

男の子も女の子も、お父さんとお母さんからこの１～２２番染色体をそれぞれ１本ずつ

もらい、合計４４本になります。 

染色体
せんしょくたい

 

常
じょう

染色体
せんしょくたい

 

性
せい

染色体
せんしょくたい

 

男女で異なる染色体。 

Ｘ染色体とＹ染色体の２種類があります。 

この組み合わせで性別が決まり、Ｙ染色体をもって 

いると男の子ということになります。 

（右図）女の子も男の子も、お母さんからはＸ染色

体を１本もらいます。 

女の子は、お父さんから X 染色体を１本もらい、

“XＸ”になります。 

男の子は、お父さんから Y 染色体を１本もらい、

“XＹ”になります。 
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●染色体
せんしょくたい

の変化●   

□ 染色体
せんしょくたい

に“数の変化”や“形の変化”があり、この“変化”が原因でおこるものを 

“染色体
せんしょくたい

疾患
しっかん

”といいます。 

この変化は生まれつきのもので、変わることはありません。 

□“変化がある”＝“病気”ではありません。 

症状がないこともあり、それぞれの“個性”とも考えられます。 

💡 数の変化：染色体の本数が多い、あるいは逆に少なくなっています。 

  ➡ 常染色体の数の変化：２１トリソミー、１８トリソミー、１３トリソミーなど 

  ➡ 性染色体の数の変化：ターナー症候群、クラインフェルター症候群など 

💡 形の変化：染色体の一部が欠けているなど、色々なパターンがあります。 

💡 モザイク：“染色体異常のない細胞”と“染色体異常のある細胞”の両方をもって 

います。  

※この違いが分かることで、それぞれの赤ちゃんのこれからについて具体的に分かるこ 

とがあります。 

💡 この資料は一般的な記載をまとめたものであり、すべての人にあてはまるものではありません 💡 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

ダウン症候群 

 

21 トリソミー 

53% 

 

 

18 トリソミー 

13% 

 

 

性染色体数的異常 

13% 

（例） 

ターナー症候群 

クラインフェルター症候群 

 

 

その他の染色体疾患 

16% 

 

 

 

🍀染色体異常の内訳🍀 

 

 

＝
 

13 トリソミー 

５% 
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